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Doporuceni pro vedeni anestezie
u Angelmanova syndromu

Nazev nemoci: Angelmanutv syndrom
ICD 10: Q93.5
Synonyma: (Happy) puppet syndrome = syndrom Stastného $ténatka

Souhrn o nemoci: Angelmantv syndrom (AS) je neurogeneticka porucha, kterou tvofi
zavazné opozdéni psychomotorického vyvoje, porucha hybnosti nebo rovnovahy, typicky
vzorec chovani, tzv. ,Stastné chovani“ (€asty smich / ismév, mavani rukou atd.) a minimaini
nebo chybégjici fe€ (s vnimanim a neverbalnimi komunikaénimi schopnostmi vyraznéjSimi,
nez jsou ty verbalni). AS je Casto (vice nez 80 %) spojovan s mikrocefalii, zachvaty
a abnormalnim elektroencefalogramem (velké amplitudy, pomalé viny, tfifazové viny).
20 az 80 % pacientl s AS vykazuji klinické rysy, jako je ,tongue thrusting® (vystrkovani
jazyka mezi fezaky), prognacie, vétSi mezery mezi zuby, strabismus, skoliéza a fascinace
vodou.

Klinicky mGze AS u divek v raném détstvi napodobovat rysy Rettova syndromu a u divek
s kterymkoliv z téchto syndromd muze byt obtizné je odlisit pouze klinickym vysetfenim.

Geneticky AS souvisi s Prader-Willi syndromem, protoze oba syndromy mapuji stejnou
chromozomovou oblast 15g11.2-13 a oba stavy podléhaji imprintingu (poznamka
pfekladatele: Ve vétsiné pfipadu genomicky imprinting znamena, Ze pouze maternalni nebo
paternalni alela je exprimovana (je aktivni), zatimco druha je utlumena). Podminky jsou vSak
geneticky odliSné, protoze AS je zpusoben maternalni poruchou matefského genu UBE3A,
zatimco Prader-Willi syndrom je zplsoben poruchou vice genomovych prvkd na otcovském
chromozomu. Gen PWS je tedy ,vypnut‘ na maternalné zdédéném chromozomu 15.
Na druhou stranu, pokud je delece v exprimované oblasti maternalniho plvodu, je otcovsky
gen ,vypnut‘ a pacient bude mit Angelmanuv syndrom (AS).

Kazdy syndrom, pokud je zpUsoben deleci chromozomu 15g11.2-13, mlze také vést
k soubézné deleci GABRAS5, GABRB3 a GABRG3. Produkce receptoru GABA muze byt tedy
abnormalni. Tyto abnormalni receptory GABA se podileji na nepfedvidatelnych odpovédich
pacientl s AS na GABA agonisty.

Medicina se stale vyviji
MoZna nové znalosti
Kazdy pacient je jedineCny

MozZn4 Spatna diagnoza

Vice informaci o nemoci, referenénim centrim a organiza¢ni informace naleznete
na webu Orphanet: www.orpha.net

Ve N


http://www.orpha.net/

Typické vykony

Oralni chirurgie; ortopedicka chirurgie (skolidza); oftalmologie (strabismus) a ORL chirurgie.

Typ anestezie

Abnormalni mnozstvi receptord GABA a hypoteticky také dysregulace receptord NMDA nebo
AMPA (souvisejici s naruSenim UBE3A) mohou znamenat problémy pfi podavani nékterych
anestetik, ale neexistuji presvédCivé dukazy o tom, Zze by jakykoli Iék nebo hypnotikum mél
byt vhodnéj§i nez jiny. Bez nezadoucich u¢ink(l byla pouzita balancovana anestezie
a celkova intravenoézni anestezie (TIVA), i kdyz je tfeba vzit v ivahu dobu trvani G¢inka Iéku.
Pouziti dexmedetomidinu jako hypnotika v ramci TIVA s intraoperacnim neurofyziologickym
monitorovanim se v jedné kazuistice ukazalo jako uzite¢né.

V zasadé neexistuje zadna kontraindikace pro regionalni anestezii. AvSak kvuli
psychomotorické retardaci téchto pacientl a Casto rozruSenému chovani, je provedeni
i spravné zhodnoceni uspésnosti €i selhani spinalni nebo epiduralni anestezie obtizné.
Skoliéza by také mohla znesnadnovat umisténi epiduralniho katétru.

Nezbytna doplrikova predoperacni vysetieni (vedle standardni péce)

Pokud je v anamnéze uvadéna bradykardie, mély by byt testovany srdecni funkce. V pfipadé
zavaznych nebo ¢astych epileptickych zachvatt je tfeba konzultovat détského neurologa. Je
tfeba rovnéz vyhodnotit komorbidity, které by mohly vést k perioperaénim komplikacim.

Zapojeni rodi¢l do komunikace s pacientem by mélo byt hned od zacatku, protoze verbalni
komunikaéni dovednosti samotnych pacientt jsou Spatné nebo neexistu;i.

Zvlastni priprava na zajisténi dychacich cest

Anatomické abnormality obli¢eje a orofaryngu vyskytujici se v pfipadech AS, jako je
vyCnivajici jazyk, pfedkus a prognacie, maji tendenci se zhorSovat s vékem. Jejich
zhodnoceni anesteziologem by mélo byt povinné, ale neexistuje dukaz, ze lze pausalné
oCekavat problémy s intubaci.

Zvlastni priprava pred podanim krevnich derivatu

Neni hlasena.

Zvlastni priprava pred zahajenim antikoagulace

Neni hlasena.
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Zvlastni opatieni pri polohovani, transportu a mobilizaci pacienta

Nejsou hlaseny.

Interakce chronické medikace a anesteziologickych agens

Neni hlasena.

Anesteziologicky postup

Neexistuji pfesvédcivé dukazy o tom, ze jakykoli Iék nebo anestetikum mohou byt nevhodné.

Pokud se pouzivaji svalova relaxancia, je tfeba se vyvarovat antagonizaci inhibitory
cholinesterazy z dOvodu moznosti rozvoje bradykardie. V pfipadé, Ze inhibitory
cholinesterazy musi pfi pouzita, musi byt vzdy doprovazena pFedchozim podanim
anticholinergik. Bradykardie byla popsana jako potencialné zivot ohrozujici. Pouziti
sugammadexu muize zpusobit bradykardii, ale v zasadé se jevi jako proveditelné.

Zvlastni ¢i dopliiujici monitorace

Je tfeba zabranit pooperacni slabosti. Doporu€uje se monitorovani hloubky nervosvalové
blokady, aby se zjistilo, zda neni nutna antagonizace inhibitory cholinesterazy.

Mozné komplikace

Déti s AS mohou béhem zachvatu smichl zazit sekundarni synkopu na podkladé vagoveé
hypertonie.

Existuji také 2 kazuistiky popisujici pacienty s AS, u kterych doSlo k téZké bradykardii b&€hem
operace provadéné v celkoveé anestezii. Néktefi autofi doporucuji predchozi IéCbu atropinem
nebo glykopyrolatem, aby se zabranilo bradykardii béhem procedury provadéné v celkové
anestezii; bradykardie také neni vzdy dostateCné citliva na atropin. Aby se zabranilo zvySeni
vagového tonu, je tfeba peclivé vyhodnotit indikace laparoskopie.

Pooperaéni péce

Intenzivni péce neni povinna. Délka pobytu na JIP/ARO u pacientt s AS se nelisi
od ostatnich pacientll po operaci. Stupen pooperacni monitorace zavisi na vykonu
a pfedoperacnim stavu pacienta.

Kvili nedostatku verbalnich komunika¢nich dovednosti je nutno stupen pooperaéni bolesti

hodnotit velmi peélivé. ,Stastny“ fenotyp je pro interpretaci potencialngé zavadsjici.
Doporucuje se pomoc rodi¢u s dekddovanim bolesti, zejména rozpoznanim rozdilu v agitaci.
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Akutni komplikace spojené s nemoci a jeji vliv na priibéh a zotaveni z anestezie

| kdyz jsou zachvaty Casto spojovany s AS, neexistuji zadné diukazy o problémech s epilepsii
zpusobenych anestezii podavanou pacientiim s AS.

Nejvyznamnéjsi zivot ohrozujici komplikaci anestezovaného pacienta s AS byla bradykardie
zpusobena vagovou hypertonii, ktera vedla k asystolii se zpozdénou odpovédi na atropin.
Ale v obou nedavnych studiich, které nebyly pouze kazuistikami (Berlin, Némecko; Nashville,
TN, USA), nevznikl zadny pfipad bradykardie (celkem 13 pacientu, 31 pfipad( anestezie).

Kvali typickym okolnostem, jako je OSAS (pozn. editora: Syndrom obstrukéni spankové
apnoe), maze dojit k zhorS§eni pooperacnich respiracnich funkci.

Ambulantni anestezie

Ambulantni anestezie je mozna podle béznych pokyn(, pokud samotna operace nevyzaduje
delSi fazi dohledu. To plati zejména pro oralni chirurgii.

Porodnicka anestezie

Neni hlasena.
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